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Abstrak. Sindrom Saethre-Chotzen merupakan salah satu tipe dari acrocephalosindaktili.
Sindrom ini dapat menyebabkan terjadinya craniosinostosis berupa penutupan/penyatuan
dini sutura-sutura cranial sehingga dapat menimbulkan malformasi saat kelahiran. Sindrom
ini disebabkan mutasi gen TWIST pada kromosom 7p21 yang merupakan regulator transisi
epithelial-mesenkim dan migrasi selular pada tahap awal perkembangan fetus. Gen TWIST
akan menginisiasi perkembangan mesoderm yang berlanjut pada perkembangan tulang,
jantung, otot, dan berbagai sel lainnya. Pemeriksaan klinis harus dilakukan untuk
menegakkan diagnosis, tidak hanya pemeriksaan tulang kepala, namun juga bagian lain
yang terkait dengan sindrom ini. (JKS 2015; 2: 87-90)
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Abstract. Saethre-Chotzen syndromeis one of Acrocephalussyndactyly type. This
syndromecause a craniosynostosisin the form ofearly closure/unification of the
cranialsutures that can causemalformations at birth. This syndrome is causedby a mutation
of TWIST geneon chromosome7p2lwhich is aregulatorof epithelial-mesenchymal
transitionandcellularmigrationin the early stagesof fetaldevelopment. TWIST genewill
initiatethe development ofmesodermwhichcontinues onthe development of bones, heart,
muscles, anda variety ofother cells.Clinical examination should beperformed toestablish
the diagnosis, notonly the examination ofthe skull, butalsoother parts associated with this

syndrome. (JKS 2015; 2: 87-90)
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Pendahuluan

Sindrom Saethre-Chotzen (SSC)
merupakan  sindrom  craniosinostosis
(penyatuan dini dari sutura-sutura cranial)
dengan dominan autosom, biasanya
melibatkan uni atau bilateral sinostosis
coronal dan deformitas anggota gerak.'™

Sindrom Saethre-Chotzen sendiri
merupakan salah satu dari tipe sindrom
acrocephalosindaktili yang selain

menyebabkan gangguan pada sutura dan
anggota gerak, juga menyebabkan
dismorfisme, sindactili, dan kelainan
kongenital pada jantung.? Kelainan pada
sindrom ini paling banyak menyebabkan
gangguan di bagian tulang kepala sehingga
dapat menyebabkan Kkelainan saluran
pernafasan serta dapat menyebabkan
gangguan bicara.
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Epidemiologi

Craniosinostosis (penyatuan dini sutura-
sutura cranial) terjadi pada 1 dalam 2100-
2500 kelahiran,>® dan lebih dari 40%
kasus disebabkan oleh factor-faktor
genetik yang telah diketahui diantaranya
adalah mutasi genetic tunggal ataupun
perubahan kromosom.® Pada penelitian
lainnya menyebutkan bahwa angka
kejadian SSC adalah satu pada tiap 25.000
sampai 50.000 kelahiran.’

Sindrom Saithre-Chotzen

Saethre-Chotzen merupakan
acrocephalosindaktili tipe 111.2 Mutasi yang
terjadi pada gen TWIST kromosom 7p21
telah banyak dilaporkan sebagai penyebab
kejadian  SSC,*° vyang menyebabkan
terjadinya  Craniosinastosis.*®  Gen
TWIST merupakan gen yang mengkode
protein yang mengikat DNA serta berperan
dalam proliferasi, sehingga mutase pada
gen ini akan menyebabkan proliferasi dan
diferensiasi premature  di sutura

87



JURNAL KEDOKTERAN SYIAH KUALA Volume 15 Nomor 2 Agustus 2015

koronalis.* Mutasi pada gen TWIST di
kromosom 7 ini yang merupakan titik
kunci pada tahap perkembangan awal
tulang, wajah, dan anggota gerak akan
menyebabkan gangguan perkembangan
berikutnya dari perkembangan organ
tersebut.? Penelitian terhadap pasien SSC
dengan menggunakan analisis FISH
menemukan bahwa translokasi yang
melibatkan gen 7p21 berlokasi antara
D75488 dan D7S503.*  Gangguan

perkembangan di bagian wajah dapat
menyebabkan gangguan saluran udara
untuk bernafas dan aakan membutuhkan
penanganan khusus terhadap tindakan
yang melibatkan bagian ini  seperti
anestesi.?> Penelitian juga menunjukkan
bahwa pasien dengan kelainan craniofacial
yang disebabkan sindrom ini juga dapat
menyebabkan  gangguan  kemampuan
berkomunikasi.>**
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Gambar 1. Ossifikasi dari sutura yang disertai protrusi’

Craniosinostosis

Penutupan dini satu atau lebih sutura
cranialis yang biasa disebut
craniosinostosis.**** Kejadian ini terjadi
pada satu tiap 2500 kelahiran serta
merupakan gambaran dari lebih 100
sindrom  genetik pada  manusia.™
Craniosinostosis  akan ~ menyebabkan
deformitas pada bayi yang lahir.**
Craniosinostosis  diklasifikasikan  pada
single atau multiple (tergantung pada
berapa sutura yang terlibat), penyebab
(primer untuk penyebab yang tidak
diketahui dan sekunder untuk penyebab
yang diketahui), atau menurut
hubungannya dengan malformasi lain

(nonsindromik dan sidromik).** Penutupan
atau penyatuan dini sutura-sutura cranial
akan membatasi perluasan/ perkembangan
calvaria  neonates  sehingga  dapat
menyebabkan ukuran calvaria yang tetap
sedangkan organ di dalam bertambah
volumenya sehingga dapat menyebabkan
tekanan intra cranial meningkat, kejadian
ini bahkan dapat menyebabkan kebutaan
termasuk retardasi mental.’* Mayoritas
kejadian penutupan premature sutura
terjadi pada sutura sagitalis (57% kasus)
yang menyebabkan ekspansi frontal dan
oksipital."* Penutupan multisutura dapat
dilihat seperti pada gambar 1 dan gambar
2.

88



JURNAL KEDOKTERAN SYIAH KUALA Volume 15 Nomor 2 Agustus 2015

20001207 MBS
120KV/60

Gambar 2. Ossifikasi sebagian dari sutura lamdoidea®

Diskusi

Diagnosis awal craniosinostosis pada masa
prenatal sangat tergantung pada analisis
DNA fetal pada masa kehamilan.?
Gambaran paling umum yang terjadi yaitu
sinostosis coronal, garis frontal yang
rendah, wajah asimetris, hipertelorisme,
klinodaktili, dimana gambaran ini pada
dua dari tiga penderita SSC.” Gen TWIST
yang berlokasi di kromosom 7p2l
merupakan  yang  bertanggungjawab
terhadap kejadian ini, gen ini mengkode
faktor transkripsi dan sebagai regulator
perkembangan sel mesenkim selama
perkembangan wajah pada masa fetal.”*®

Penutup

Angka kejadian sindrom Saithre-Chotzen
yang tinggi harus menjadi perhatian
dikarenakan gangguan perkembangan
yang diakibatkan SSC ini  akan
mengganngu tahap perkembangan tubuh.
Deteksi SSC sudah dapat dilakukan sejak
masa prenatal sehingga dapat dilakukan
langkah-langkah untuk  mengurangi
dampak yang meungkin terjadi setelah
kelahiran.  Penelitian lanjutan  masih
terbuka untuk mencari penyebab mutase

yang terjadi pada gen TWIST sehingga
kejadian ini bisa dicegah.
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